Opis choroby *
Definicja

*Deformacja kciuka - tysienie - zaburzenia pigmentacji jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym,
wrodzonym zespotem wad rozwojowych konczyn, ktory charakteryzuje sie niskim wzrostem,
rzadkimi wtosami na gtowie, hipoplastycznymi, osadzonymi proksymalnie kciukami i
hiperpigmentacjg skoéry z punktowymi odbarwieniami. Opisywano takze obecnos¢ pojedynczego,
gornego srodkowego siekacza. Od 1988 roku nie ma nowych opiséw w literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

ZespO6t wad wrodzonych Sparse hair-short stature-skin anomalies
syndrome

2251 188150 Q87.1

Kod ICD11

*Zrodio

orphanet
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